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Introducción. Las anomalías congénitas afectan de 2 a 3 % de los nacidos vivos en Colombia y, 
actualmente, son la principal causa de mortalidad en menores de un año en Bogotá y la tercera causa 
de mortalidad en menores de un año en Cali; en el mundo son causa importante de mortalidad y 
morbilidad fetal e infantil. Algunas anomalías congénitas pueden detectarse por la ecografía obstétrica, 
lo que permite establecer su manejo.
Objetivo. Determinar la tasa de detección de anomalías congénitas mediante ecografía obstétrica y la 
tasa de falsos positivos, comparando poblaciones de Bogotá y Cali atendidas en servicios de salud de 
diferentes niveles de complejidad.
Materiales y métodos. Se vigilaron 76.155 nacimientos en las ciudades de Cali y Bogotá en la 
modalidad de caso control basada en la metodología del Estudio Colaborativo Latinoamericano de 
Malformaciones Congénitas (ECLAMC), durante el periodo de enero de 2011 a diciembre de 2012.
Resultados. Se encontró una tasa de infantes malformados de 2,08 %. La tasa de detección de 
anomalías congénitas diagnosticables fue de 31,45 % en los casos sobre los que se tenía información 
de control prenatal. La tasa encontrada fue menor a las reportadas en la literatura científica. Las 
anomalías congénitas más detectadas fueron las del sistema nervioso central y las urogenitales. 
Conclusiones. La baja tasa de detección evidencia la necesidad de mejorar la calidad de la ecografía 
para tener mayor sensibilidad y un diagnóstico prenatal adecuado que contribuya a la disminución de 
la morbilidad y la mortalidad, y a brindar una mejor atención al recién nacido con malformaciones.
Palabras clave: ultrasonografía prenatal, diagnóstico prenatal, anomalías congénitas, mortalidad 
infantil, pronóstico.
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Ultrasound detection of congenital anomalies in 76,155 births in the cities of Bogotá and Cali, 
2011-2012
Introduction: Congenital anomalies affect 2 to 3% of live births in Colombia and they are currently 
the leading cause of death in children under 1 year of age in Bogotá, and the third cause of death in 
children under 1 year of age in Cali. Congenital anomalies are a major factor contributing to fetal and 
infant mortality and morbidity in the world. Some congenital anomalies can be detected by obstetric 
ultrasonography, thus helping to decide on the best way to manage them.
Objective: To determine the rate of detection of congenital anomalies by obstetric ultrasound and the 
false positive rate comparing infants born with birth defects in Bogota and Cali treated at health care 
facilities of different levels of complexity.
Materials and methods: We monitored 76,155 births in the cities of Cali and Bogotá based on a 
case-control model following the methodology of the Latin American Collaborative Study of Congenital 
Malformations (ECLAMC) from January 2011 to December 2012.
Results: The rate of malformed infants was 2.08%. The detection rate of diagnosable congenital 
anomalies was 31.45% among cases that had information about prenatal care. This rate is lower than 
that reported in the literature. Most of the congenital anomalies detected were of the central nervous 
system and of the genitourinary system.
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Conclusions: The low detection rate highlights the need to improve the quality of ultrasound to have 
greater sensitivity for adequate prenatal diagnosis that will contribute to the reduction of morbidity and 
mortality and allow for better care of newborns with malformations.
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Según la definición de la Organización Mundial 
de la Salud (OMS), las anomalías congénitas 
son trastornos o malformaciones que pueden ser 
estructurales o funcionales y que afectan de 2 a 
3 % de los nacidos vivos (1). Son causa importante 
de mortalidad y morbilidad fetal e infantil en el 
mundo, y en América Latina se encuentran entre 
las primeras cinco causas de muerte en menores 
de un año (2). Según los datos del Departamento 
Administrativo Nacional de Estadística (DANE), 
actualmente son la principal causa de morta-
lidad en menores de un año en Bogotá y la 
tercera causa de mortalidad en menores de un 
año en Cali.
La ecografía obstétrica surgió hace más de medio 
siglo y su principal propósito era calcular la edad 
de gestación. Posteriormente, se encontró que 
tenía una buena sensibilidad para la detección 
de anomalías congénitas. El primer caso de 
detección de malformación congénita se registró 
en 1964, cuando se reportó un caso de acrania 
diagnosticado en la etapa prenatal. Desde enton-
ces, la ecografía obstétrica ha tenido como objetivo 
principal el examen fetal, para lo cual la tecnología 
de los equipos ha evolucionado rápidamente y 
se ha convertido en el método no invasivo más 
comúnmente usado para visualizar la anatomía fetal 
y detectar las anomalías congénitas. Actualmente se 
la considera una técnica precisa para determinar la 
edad de gestación, el número de fetos, la actividad 
cardíaca fetal y la ubicación de la placenta, y para 
visualizar la anatomía fetal (3).
Existen varios estudios (3-6) en los que se 
evalúa la efectividad de la ecografía obstétrica 
para detectar anomalías congénitas, los cuales 
incluyen desde experiencias con pequeñas series 
en diferentes hospitales hasta grandes series 
de grupos de radiología (Routine Antenatal 
Diagnostic Imaging with Ultrasound, RADIUS) 
(6). Todos los estudios reportan diversas tasas 
de detección según el sistema evaluado, pero, en 
general, se toman como referencia aquellos que 
evaluaron muestras grandes, dada la posibilidad 
de extrapolar los datos a otras poblaciones de 
características similares.
En estos mismos estudios se ha inforado el 
impacto de la detección de las anomalías congé-
nitas en la etapa prenatal, e incluyen algunos 
como el estudio RADIUS, que afirmaba que 
el diagnóstico prenatal no tenía impacto en el 
resultado perinatal, y otros más recientes que 
evidencian una reducción en la tasa de mortalidad 
perinatal (6-8) debida a las intervenciones 
tempranas, incluso en útero, para el manejo de 
algunas anomalías congénitas.
La detección prenatal de la cardiopatía congénita, 
la hernia diafragmática, los defectos del tubo neural 
y de algunas otras anomalías, tiene gran impor-
tancia a la hora de determinar la vía de atención 
del parto, el nivel de complejidad de atención y 
el resultado del parto debido a la instauración 
temprana del tratamiento (9), así como para ofrecer 
asesoría a las mujeres gestantes de un niño con 
anomalías congénitas.
La sensibilidad y especificidad de la ecografía 
obstétrica para detectar malformaciones congénitas 
dependen de varios factores, entre ellos, el tipo 
de malformación, la duración del examen, la 
experiencia de quien toma la ecografía, la calidad 
y la tecnología del equipo y los factores de riesgo 
maternos. Es necesario saber, igualmente, cuál 
es la tasa de detección ecográfica de anomalías 
congénitas de cada centro de imágenes, para saber 
qué decisión tomar de acuerdo con la información 
aportada por el examen.
Los objetivos de este estudio fueron determinar 
la tasa de detección de anomalías congénitas 
mediante la ecografía obstétrica, así como la 
tasa de falsos positivos y negativos, comparando 
poblaciones de Bogotá y Cali atendidas en servicios 
de salud de diferentes niveles de complejidad.
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Materiales y métodos
La información se obtuvo de los registros del 
Programa de Vigilancia de Anomalías Congénitas 
de la Pontificia Universidad Javeriana de Bogotá, 
el cual se implementa conjuntamente con la 
Secretaría de Salud de Bogotá, y del Programa de 
Vigilancia de Anomalías Congénitas de la Pontificia 
Universidad Javeriana de Cali. Dicha vigilancia 
se lleva a cabo en las ciudades de Cali y Bogotá 
y está basada en la metodología del Estudio 
Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones 
Congénitas (ECLAMC).
Se hizo el análisis retrospectivo del periodo 2011-
2012 con base en el diseño de casos y controles del 
ECLAMC, el cual define el caso como todo recién 
nacido vivo o muerto con peso mayor de 500 g 
que presente malformación y el control, como el 
siguiente nacido vivo sano del mismo sexo.
En Cali la vigilancia se llevó a cabo en dos insti-
tuciones de salud privadas, la Clínica Versalles y 
la Clínica Comfenalco, las dos clasificadas en nivel 
tres de complejidad. Una de ellas es la segunda 
institución de la ciudad con mayor cantidad de 
nacimientos atendidos por mes (10). Actualmente, 
el programa en Cali vigila un promedio mensual de 
500 nacimientos.
En Bogotá se hizo la vigilancia en 10 instituciones: 
el Hospital Universitario San Ignacio, la E.S.E. 
Hospital Simón Bolívar, la Clínica El Bosque, 
el Hospital Universitario Clínica San Rafael, el 
Hospital de Kennedy, el Hospital Materno Infantil La 
Victoria, la Clínica Cafam Calle 51, el Hospital de 
Suba, la Clínica de la Policía y el Hospital San José 
Infantil, en las cuales se vigilaron 1.200 nacimientos 
mensuales en promedio. Todas estas instituciones 
son de tercer nivel de complejidad. La Clínica Cafam 
Calle 51 es la segunda institución en la ciudad 
con mayor cantidad de nacimientos atendidos por 
mes (promedio de 400 nacimientos), en tanto que 
las demás instituciones tienen un promedio de 
nacimientos que oscila entre 150 y 300.
La recolección de la información estuvo a cargo 
de un médico capacitado y se hizo diariamente en 
las instituciones participantes; el médico hacía un 
examen físico sistemático orientado a la detección 
de anomalías congénitas a todos los recién nacidos 
vivos y mortinatos de menos de 500 g de peso al 
nacer, según las recomendaciones del manual 
operativo del ECLAMC, versión 2009 (11).
La definición de anomalías congénitas adoptada fue 
la propuesta por la OMS, según la cual estas son 
anomalías estructurales o funcionales que incluyen 
los trastornos metabólicos y pueden estar presentes 
desde el momento mismo del nacimiento o aparecer 
a lo largo de la vida y cuyo origen puede ser genético, 
infeccioso o ambiental, sin que en la mayoría de los 
casos se logre identificar su causa (1).
Para todos los casos y controles se diligenció 
una ficha con preguntas para la madre en la cual 
se indagaba sobre los datos del recién nacido, 
así como sobre el control prenatal, incluido 
el número de controles, el lugar, la edad de 
gestación al inicio y al final de dichos controles y 
las ecografías practicadas. La información sobre 
las ecografías correspondía al número total de 
ecografías y a la descripción de los resultados de 
cada una de ellas. El número de ecografías y el 
lugar o profesional que las practicaba dependían 
de la asignación que hacía la aseguradora del 
paciente. No se estandarizó el procedimiento 
ecográfico debido a que la entrevista con la madre 
se hacía en el momento del parto y después 
del examen físico del recién nacido, por lo que 
solamente se contaba con los datos ecográficos 
mencionados en la historia clínica por quien 
había realizado las ecografías.
Igualmente, se describían los factores ambientales 
y físicos antes y durante el embarazo (por 
ejemplo, inmunizaciones, enfermedades agudas 
y crónicas, uso de medicamentos, consumo de 
alcohol, cigarrillo y sustancias psicoactivas), así 
como los antecedentes familiares relacionados con 
la anomalía congénita encontrada en los casos. 
La ficha se diligenciaba previo consentimiento 
informado de los padres del recién nacido.
La información para el análisis se obtuvo de la ficha 
de cada caso y cada control. Se excluyeron del 
análisis 229 casos en los que no hubo controles 
prenatales ni ecografía obstétrica. Se calculó la 
frecuencia de cada malformación diagnosticada en 
el tiempo de vigilancia y en la población vigilada, 
y se clasificó como detectable o no por ecografía 
obstétrica de acuerdo con la clasificación de Fleischer 
(12). Después se analizó el resultado de cada una 
y se clasificó como detectada o no detectada, con 
lo cual se determinó la sensibilidad de la ecografía 
para detectarla. Las comparaciones de las variables 
cuantitativas entre las ciudades se hicieron mediante 
la prueba t de Student, con un nivel de confianza de 
95 %, con el software Epidat, versión 4.0.
La clasificación de los nacimientos bajo vigilancia 
en las dos ciudades se muestra en la figura 1. 
De esta forma se interpretó la sensibilidad del 
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diagnóstico por ecografía, la tasa de falsos nega-
tivos (ecografía prenatal normal en recién nacido 
con malformación congénita), así como la tasa de 
falsos positivos (hallazgos prenatales anormales 
en recién nacido sano).
Resultados
Se vigilaron en total 76.155 nacimientos ocurridos 
en Cali (17 %) y en Bogotá (83 %) durante el periodo 
2011-2012. La distribución de los nacimientos bajo 
vigilancia se muestra en el cuadro 1. Se presentaron 
1.585 casos con malformaciones, de los cuales 
1.356 tenían información completa sobre el control 
prenatal (85,5 %).
Las variables sociodemográficas de las gestantes, 
los casos y los controles se muestran en el cuadro 
2, y las relacionadas con el estrato socioeconómico, 
en el cuadro 3.
Se observó que el promedio de realización de 
ultrasonografía prenatal fue similar en los casos 
y en los controles, tanto en Cali como en Bogotá. 
Se practicaron exámenes paraclínicos adicionales 
en 1,76 % de los malformados, entre los cuales 
se incluía la resonancia magnética fetal, la eco-
cardiografía fetal y el cariotipo fetal en líquido 
amniótico obtenido por amniocentesis. 
No se encontró un estrato socioeconómico espe-
cífico asociado con las malformaciones congénitas 
en ninguna de las dos ciudades, aunque la mayoría 
de la población estudiada en Bogotá pertenecía 
al estrato 3 y, en Cali, al estrato 2, lo cual era de 
esperar dadas las instituciones en las que se hizo 
la vigilancia.
La distribución de las malformaciones detectables 
en la población vigilada según subgrupo por 
ciudad y de acuerdo con el total (con una tasa 
por 100.000), se muestra en el cuadro 4. De las 
1.356 malformaciones, el 73,45 % correspondió a 
anomalías congénitas detectables por ecografía, 
lo que concuerda con los reportes de la literatura 
científica (9-14). Las tasas de detección del 
Figura 1. Clasificación de los nacimientos bajo vigilancia en 
Bogotá y Cali 
Cuadro 1. Distribución de la población bajo vigilancia por ciudad y tasa de malformaciones
Bogotá Cali
Total













Cuadro 2. Comparación de variables demográficas de casos y controles por ciudad
Bogotá Cali
Caso Control Caso Control
Población bajo vigilancia
Peso al nacer (g)
Talla al nacer (cm)
Edad materna (años)
Número promedio de controles prenatales




   48,31 + 12,17
 26,02 + 7,04
   6,31 + 2,92











     48,45 + 23,72
   26,74 + 6,21
     7,77 + 2,33




   49,45 + 23,74
 26,44 + 6,24
   7,92 + 2,56
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Cuadro 4. Detección ecográfica de anomalías congénitas detectables




Síndrome de megavejiga – megauréter
Síndromes cromosómicos (de Patau, de Turner)
Pielectasia renal
Anencefalia















Cardiopatía congénita no especificada
Malformaciones congénitas múltiples







Talipes equinovaro no reducible
Síndrome de Down







































































































































    9,52
    9,09
    7,69
    0,00
    0,00
    0,00
    0,00
    0,00
    0,00
    0,00
    0,00
  31,45
    1,31
    6,57
    1,31
    2,63
    2,63
  38,08
    6,57
    5,25
  14,44
    3,94
    3,94
    7,88
  47,27
  48,59




    5,25
  22,32
  42,02
    9,19





    9,19
    5,25







    9,19
    1,31
    5,25
  11,82
  42,02
    7,88
    7,88
135,25
1.302,61
Cuadro 3. Comparación entre casos y controles por estrato socioeconómico en las dos ciudades
 Estrato
Bogotá Cali











  41   (3,7)
    6   (0,5)
155   (6,74)
970 (42,19)
987 (42,93)
160   (6,6)
  15   (0,65)




11   (5,34)
  7   (3,40)




7   (3,5)
8   (4)
5   (2,5)
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síndrome de Down y del pie equino varo fueron de 
14,15 y 15,07 %, respectivamente. Los síndromes 
cromosómicos como el síndrome de Turner y el 
síndrome de Patau, el encefalocele y el síndrome 
de megavejiga-megauréter, entre otros, fueron 
detectados por ecografía en 100 % de los casos.
Entre las anomalías no detectables se contaron 
principalmente las de la piel y el tejido tegu-
mentario, seguidas por las anomalías de las 
extremidades, tales como el pie equino varo 
posicional y la subluxación de cadera y, por 
último, las relacionadas con la región anogenital 
(hipospadias y ano imperforado). Las anomalías 
menos detectadas por ecografía obstétrica fueron 
las de las extremidades (polidactilia, sindactilia, 
amputación de miembros), la microtia, la microg-
natia y otras malformaciones esqueléticas. 
Discusión
La tasa de malformaciones encontradas en la 
población vigilada fue de 2,08 %, similar a la 
reportada por la OMS para anomalías congénitas 
y concordante con los estudios publicados previa-
mente en nuestro país, como el de Gómez, et al., 
con una tasa de detección de anomalías congénitas 
de 32,5 % (13), así como con los reportes del 
Programa de Vigilancia de Anomalías Congénitas 
de Bogotá (14).
No se encontró relación con un menor número de 
ecografías o controles prenatales en los infantes 
con anomalías congénitas en ninguna de las dos 
ciudades.
La tasa total de detección ecográfica de anomalías 
congénitas fue de 31,45 %. Esta tasa es menor a las 
reportadas en otros estudios (4-8). Si se evalúa por 
anomalía específica, hubo baja detección de ano-
malías con gran compromiso de la anatomía, como 
lo son espina bífida, defectos de la pared abdominal, 
cardiopatía congénita, hernia diafragmática y, labio 
y paladar hendidos, entre otros.
En un estudio en 18 hospitales de América Latina, 
la tasa de detección ecográfica de anomalías 
congénitas fue de 56,3 % (15). La reportada por 
Gómez, et al., en tres hospitales de Bogotá, fue de 
32,5 % de los casos (13). 
Entre las malformaciones menos detectadas durante 
el periodo prenatal se encuentran las de las extre-
midades (sindactilias, polidactilias y amputación de 
miembros), la microtia, las displasias esqueléticas y 
la micrognatia. Les siguen en orden ascendente la 
microcefalia, los genitales ambiguos, el síndrome de 
Down y el pie equino varo, con tasas de detección 
de 7,69, 9,09, 14,15 y 15,07 %, respectivamente. 
De acuerdo con la literatura científica, las tasas de 
detección de estas últimas alcanzan el 63 %, y la 
del síndrome de Down, hasta el 90 %.
Las tasas de detección más altas se encontraron 
en algunos síndromes cromosómicos, como el 
síndrome de Patau y el síndrome de Turner, seguidas 
de anomalías renales, alteraciones graves del 
sistema nervioso central, alteraciones de la pared 
abdominal y cardiopatía congénita, estas últimas 
con una tasa de detección considerablemente 
menor al 100 % a pesar del gran compromiso en la 
estructura fetal.
Las anomalías restantes, que también presen-
taron una tasa de detección baja comparada 
con las reportadas en la literatura científica, 
se catalogan como anomalías mayores de 
acuerdo con el ECLAMC, por lo que, ante la 
presencia de una o más de estas, se debe hacer 
un examen ecográfico detallado en busca de 
otras malformaciones que puedan constituir un 
síndrome, tal como lo reportan Papp, et al. (16), 
quienes identificaron anomalías menores mediante 
ecografía obstétrica en 57,1 % de los pacientes 
con síndrome de Patau.
La tasa de falsos positivos encontrada fue de 
2,45 %. Entre los reportes en los que no hubo 
correlación con el examen físico neonatal, se 
encontró el de retardo del crecimiento intrauterino, 
translucidez nucal, ectasia renal y acortamiento 
de huesos largos, entre otros. No fue posible des-
cribir la especificidad, ya que solamente teníamos 
el examen físico sin uno complementario que 
permitiera descartar anomalías no evidentes en 
el primero.
La baja tasa de detección encontrada debe generar 
una gran preocupación por el pronóstico de dichas 
anomalías, pues cuando nace un niño con una 
malformación que no ha sido diagnosticada en 
los controles prenatales, el equipo de adaptación 
neonatal no está preparado para manejar tal 
condición, como tampoco la familia para asumir 
su manejo.
La disponibilidad de registros de población con 
malformaciones congénitas permite obtener infor- 
mación adecuada para el desarrollo de estrategias 
de salud pública que tengan impacto en la mortalidad 
infantil relacionada con anomalías congénitas 
(17). Dado que la baja detección ecográfica de 
dichas alteraciones afecta la vitalidad y la posible 
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discapacidad de los niños, se deben elaborar 
protocolos de vigilancia que certifiquen la calidad 
de la ecografía, la cual debe hacerse con un 
equipo de alta tecnología, con el tiempo suficiente 
para la exploración completa del feto y por parte 
de profesionales entrenados en dicho examen, 
de manera que se cumpla con los estándares 
que permiten mejorar la tasa de detección. 
Asimismo, debe ofrecerse en el control prenatal 
orientación a la familia con el fin de controlar 
los factores de riesgo que puedan contribuir a 
generar alguna anomalía congénita, y, en caso 
de ser diagnosticada, remitir a la paciente a una 
institución con el nivel de complejidad adecuado 
para el parto.
Consideraciones éticas
El principio ético de autonomía guía al médico para 
proporcionar a los pacientes la información que 
necesitan para tomar decisiones sobre su atención 
médica. Esto supone el respeto a los sistemas 
de creencias individuales y a la capacidad de los 
pacientes de elegir entre opciones adecuadas 
en la atención de salud. Igualmente, supone la 
participación de los pacientes en una discusión 
seria sobre los beneficios y limitaciones de la 
ecografía de rutina (18-19).
Limitaciones
No se tuvieron las mismas condiciones técnicas 
ni procedimentales para la ecografía prenatal de 
todas las mujeres gestantes, puesto que esta se 
practicaba en el lugar indicado por la aseguradora 
de salud.
Conflicto de intereses
Ninguno de los autores manifestó la existencia de 
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